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Table 3.  FEVR Mutations Detected in LRP5 
Location cDNA change  Protein change Publication Phenotype 
Exon 2 433C>T L145F Qin et al 2005 adFEVR 
Exon 3 518C>T T173M Toomes, Bottomley, Jackson et al 

2004 
adFEVR 

Exon 4 803-812del G268fsX272 Qin et al 2005 arFEVR 
Exon 6 1330C>T* R444C* Qin et al 2005 adFEVR 
Exon 7 1564G>A A522T Qin et al 2005 adFEVR 
Exon 8 1604C>T T535M Qin et al 2005 arFEVR 
Exon 8 1648G>A G550R Downey et al 2006 arFEVR 
Exon 8 1757G>A R570Q Jiao et al 2004 arFEVR 
Exon 9 1828G>A G610R Qin et al 2005 arFEVR 
Exon 9 1850T>G F617C Qin et al 2005 arFEVR 
Exon 10 2302C>G R752G Jiao et al 2004 arFEVR 
Exon 11 2392A>G T798A Qin et al 2005 adFEVR 
Exon 15 3361A>G N1121D Qin et al 2005 adFEVR 
Exon 16 3502T>C Y1168H Toomes, Bottomley, Jackson et al 

2004 
adFEVR 

Exon 18 3804delA R1270fsX1438 Toomes, Bottomley, Jackson et al 
2004 

adFEVR 

Exon 19 4081T>G C1316G Toomes, Bottomley, Jackson et al 
2004 

adFEVR 

Exon 19 4147G>A E1367K Jiao et al 2004 arFEVR 
Exon 20 4119-4120insC K1374fsX1549 Toomes, Bottomley, Jackson et al 

2004 
adFEVR 

Intron 21 4488+2t>g unknown Toomes, Bottomley, Jackson et al 
2004 

adFEVR 

* A second mutation in FZD4 (R417Q) also reported in this family [Qin et al 2005] 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


